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③ 各患者の末梢血から DNA を抽出して，STK11 遺伝子の全エクソンにわたる変異
の有無を PCR ダイレクトシークエンス法を用いて解析した． 





どの胃ポリポーシスは TypeA を呈し，大腸ポリポーシスは TypeB を呈しており
病理組織と NBI 拡大所見は必ずしも一致はしていなかった． 
②  27 回の治療で 79 個の小腸ポリープと 115 個の大腸ポリープの切除を行い，病理
上は悪性所見を認めず切除時に重篤な合併症はなかった． 
③ 家系 I ではエクソン５に+658C>T（Q220X）のナンセンス変異を認めた．家系 II
の症例４ではプロモーター領域に-252C>A と-193C>A の遺伝子変異を認めたが，
症例５では異常を認めなかった．家系 III の症例６ではエクソン８に+1062C>G
（ F342L）の遺伝子変異を認めた．                           
                 
考察 




な STK11 遺伝子変異を PJS の家系ⅠとⅢにおいて認めた．家系 I ではエクソン５に






の症例では STK11 遺伝子異常を認めなかったとの報告もあり，STK11 以外の責任遺
伝子が存在する可能性もある．NBI 拡大内視鏡観察は消化管の悪性腫瘍の悪性度や深
達度の診断に有用との報告がある．本研究にて PJS 患者の消化管ポリポーシスの NBI
拡大内視鏡観察を施行した．胃の NBI 拡大内視鏡分類で TypeA，大腸では TypeB の
形態を呈しており悪性度はないと推定された．大腸ポリープに関しては 10mm 以上の
サイズのものを積極的に内視鏡的に切除を行ったが、10mm 未満のものでも NBI 拡大
内視鏡観察で血管不整の強いものに関しては積極的に内視鏡的切除を行った．切除し
たポリープの病理学的検討は過誤腫性のポリープで内視鏡所見と矛盾のない所見で
あった．また，本研究では 10 ㎜以上の小腸ポリープに対してダブルバルーン内視鏡
を用いて内視鏡的切除を施行したが重篤な合併症は認めなかった．PJS ではポリープ
からの消化管出血や腸重積により緊急手術が必要となる事がしばしばあるが，今後ダ
ブルバルーン内視鏡を用いた小腸ポリープの切除によりこれらの合併症が予防でき
ると考えられ，PJS の小腸病変の標準的な予防治療になると考えられる． 
 
 
 
